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Génétique 
Glossaire 


Génétique (dont le terme date de 1906, Bateson) est la branche de la biologie qui s'intéresse à l’hérédité des 
caractères (la transmission des caractères biologiques de génération en génération) et à Ja variation 
héréditaire. 


Les mécanismes qui assurent la transmission des caractères individuels d’une génération à l’autre doivent : 

* assurer la permanence de l’espèce d’une génération à l’autre. La reproduction se fait à l’intérieur de 
l'espèce et l'espèce constitue en principe un « espace génétiquement fermé ». 

“ autoriser une certaine variation à l’intérieur de l’espèce, car tous les individus sont différents. Ces 
différences permettent l'adaptation de l'espèce, ce qui conduit à la notion d’évolution. Sans 
différences, pas d'adaptation et sans adaptation, pas d'évolution. 


Evolution biologique: une accumulation des variations dans les organismes et une augmentation de leur 
diversité dans le temps. 


Evolution génétique est une accumulation progressive des variations de la structure génétique des 
populations et la transmission ces modifications de génération en génération grâce à une sélection naturelle et 
un dérivé (flux) génétique. 


Espèce : un ensemble d'individus apparentés, présentant des caractéristiques morphologiques, anatomiques, 
écologiques, éthologiques, biochimiques, physiologiques... communes. Les espèces sont des groupes de 
populations réellement ou potentiellement capables de se croiser et qui sont reproductivement isolés des autres 
groupes ayant des propriétés. 


Population est un ensemble d'individus de la même espèce, vivant dans un même milieu (un espace défini), 
se reproduisant librement entre eux, plus ou moins isolés sexuellement d’une autre population, possédant 
un pool (patrimoine) génétique. 


Hérédité : ressemblance des caractères entre parents et descendants ou ensemble des propriétés que les 
êtres vivants transmettent à leurs descendants par la reproduction. 


Caractère : un aspect ou une propriété biologique qui permettent d'identifier un organisme et, dont on peut 
étudier le déterminisme génétique à travers les modalités de sa transmission héréditaire. 
Ces caractères sont extrêmement variés. Ils peuvent être : 

e visibles et qualitatifs : couleur des yeux, couleur de la peau ... 

e visibles et quantitatifs : taille, poids … 

e invisibles : groupes sanguins 


Gène : unité d’hérédité portée par le chromosome qui détermine un caractère. 


Gène : séquence d'ADN, nécessaire et suffisante à la réalisation d’une fonction spécifique (codage d'un 
polypeptide, d’un ARNt ou un ARNr etc.). 


Locus : l'emplacement spécifique d’un gène sur un chromosome. 


Allèle : l’une des formes possible d’un gène impliqué dans le déterminisme du caractère étudié, caractérisée 
par une séquence nucléotidique propre. Chaque allèle correspond à l’un des états du caractère. Un caractère 
se présente sous deux formes alleliques, mais les gamètes formés par un hybride ne contiennent qu'un seul 
allèle. 

Les différentes séquences du même gène que l'on peut trouver à cet endroit, qui correspondent à différentes 
protéines déterminant un même caractère. IIs sont souvent créés par mutation ou ils correspondent à des 
formes différentes du même gène (notion de série pluriallélique) 


Hybryde : individu (cellule) hétérozygote, issu d’un croisement de 2 lignée pures. Un hétérozygote pour un 
locus est appelé monohybride, pour 2 loci - dihybryde. 
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Lignées pures : une lignée dont fous les descendants sont identiques quant ils sont croisés entre eux 
(homozygote pour un locus). 


Homozygote : l'individu dont les 2 allèles sont identiques pour un même gène. 


Hétérozygote : l'individu dont les 2 allèles sont différents pour un même gène. Les allèles rares sont présents 
dans la population principalement à l’état hétérozygote ! 


Concept de dominance : caractère dominant (observable) s'exprime en F1, caractère récessif (caché) est 
masqué en F1 et réapparait en F2. 


Dominance : désigne l'effet d’un allèle ou d’un gène qui impose le phénotype chez un hétérozygote. Un allèle 
qui détermine le caractère chez l’hétérozygote est dit dominant (A). 


Récessivité : désigne un allèle, présent chez un hétérozygote, dont l’action n’est pas décelable en présence 
de l’allèle dominant. Cet allèle est dit récessif (a). 


Génotype : est une combinaison allélique spécifique d’une cellule pour un gène, un groupe de gènes, voire la 
totalité d’un génome (constitution génétique d’un individu). Son expression conduit au phénotype. 


Phénotype : forme adoptée par un caractère, liée à un génotype spécifique (apparence physique). Ensemble 
les caractères que l'on observe comme résultat de l'interaction entre le génotype et l’environnement. Par 
convention, on note le phénotype entre crochets [ A]/[ a]. 
Croisement : un accouplement contrôlé entre deux individus. 

* Les croisements sont utilisés pour déduire les génotypes des individus 

* Les croisements sont aussi utilisés pour déduire l'existence de phénomènes de dominance et de 

récessivité 

Génération F1 : première génération de descendants issue d’un croisement de deux lignées parentales. 


Génération F2 : deuxième génération de descendants issue d’un croisement entre individus d’une même F1 ou 
par autofécondation chez les végétaux. 


Test-cross : un croisement d’un individu d’un phénotype dominant d’un génotype inconnu ou d'un 
hétérozygote avec l'individu de phénotype récessif (homozygote récessif). 


Le backcross (rétrocroisement, croisement en retour) consiste à croiser un hybride de la F1 avec un des 
parents. 


Ploïdie : nombre de jeux de chromosomes présents dans une cellule ou un organisme. 


Diploïde : cellule ou organisme qui possède deux jeu complets de chromosomes homologue (2 allèles pour 
chaque locus). Les cellules somatiques possèdent 2n chromosomes. 


Haploïde : cellule ou organisme ne possédant qu’un seul jeu de chromosome. 
Gene sauvage : correspond à un allèle le plus répandu dans la population 


Codominance : situation dans laquelle un hétérozygote présente de manière équivalente les effets 
phénotypique de deux allèles ( les deux allèles s'expriment également bien dans le phénotype). 


Crossing-over : échange de fragments chromosomiques semblables entre des chromatides non sœurs 
homologues. 


Recombinaison (brassage) intrachromosomique : recombinaison résultant d’un crossing-over entre deux 
loci portés par des chromosomes homologues 


Recombinaison (brassage) interchromosomique : recombinaison résultant d’un assortiment indépendant 
des chromosomes à la 1" division méiotique. La disposition aléatoire des chromosomes qui proviennent de 
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chacun des deux parents sur la plaque métaphasique (chez l'homme, où l’on a 23 paires de chromosomes, il 
existe 2° possibilités d'arrangements, soit 8 388 608). 


Epistasie : interaction génique : situation dans laquelle l'expression phénotypique différentielle d’un génotype 
à un locus dépend du génotype à un autre locus. 


Pléiotropie : résultat de la mutation d’un gène chez un individu qui conduit à l'apparition de plusieurs 
modifications phénotypiques apparemment non liées entre elles 


Génétique mendélienne (formelle): analyse des profils de transmission des caractères phenotypiques 
(facteurs) de génération en génération (ou hérédité) et leurs variations. 


Génétique moléculaire : Étude de la structure moléculaire des gènes, de leur fonctionnement, de mécanismes 
de leur transmission, des mutations et de l'expression phénotypique. 


Cytogénétique : Etude des phénomènes génétiques au niveau de la cellule (des chromosomes). 


Génétique des populations : Etude de la variété génétique au sein d ‘une population ou comparaison des 
fréquences allèliques des mêmes loci dans diverses populations (histoire des populations). Elle permet de 
comprendre la structure génétique des populations et surtout les mécanismes de l’évolution. 


Génie génétique est ensemble de techniques de la biologie moléculaire visant a modifier le génome. Il 
consiste à isoler un ou plusieurs gènes d’un organisme, à en déterminer la séquence exacte de manière à 
pouvoir réaliser un transfert éventuel dans un autre organisme 


Phylogénétique : étude des liens existant entre espèces apparentées. Elle permet de retracer les principales 
étapes de l’évolution des organismes depuis un ancêtre commun et ainsi de classifier plus précisément les 
relations de parentés entre les êtres vivants. 


Génomique : désigne l'étude des génomes grâce à des moyens informatique. C’est une étude 
multidisciplinaire qui s'intéresse à la structure, à l’organisation, au fonctionnement, au polymorphisme, et à 
l'évolution des génomes (inventaire des gènes, séquençage de l'ADN, cartographies des génomes). 


Thérapie génique : désigne l'introduction et l'expression de gènes recombinants dans les cellules somatiques. 
Elle consiste à remplacer un gène déficient par un gène sain (/e gène-médicament). On connait actuellement 
prés de 4000 maladies génétiques qui sont des cibles potentielles pour la thérapie génique. 


La pharmacogénétique étudie les variations déterminées génétiquement dans la réponse aux médicaments. 
Elle se base sur l'étude du polymorphisme génétique humain 


Génétique somatique des cancers : étudie des anomalies génétiques cellulaires à la base de certains 
cancers et des prédispositions familiales. 
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l. Introduction 


GENETIQUE - "Science qui étudie les mystères de l’hérédité et les variations" (William Bateson, 1906) 


Nous vivons à « l'ère de la génétique ».La génétique est une science très récente. Elle est au cœur de la 
biologie. Chaque événement dans la biologie devient clair et explicable seulement à la lumière de la génétique. 
La technologie génétique avance très vite: ADN recombinant, OGM, clonage, thérapies géniques, carte 
d'identité ADN...etc . Elle est devenue une connaissance fondamentale pour la médecine actuelle, puisqu'elle 
explique nombre de maladies par le biais de la pathogenèse. 


Historiquement, la génétique est issue de trois approches: 
> l'étude de l'hérédité 
L'étude de l'hérédité a pris son essor avec les travaux de Gregor Mendel (1865). Il parlait de « particules d'hérédité » 
lorsqu'il mentionnait les « gènes », notion encore inconnue à son époque. 
> la cytologie 
En 1888, Waldeyer a proposé le terme de chromosome pour les structures visibles au cours de la mitose, son sujet d'étude) 
> la biochimie 
Parmi les grands noms de l'approche biochimique se trouve Miescher(1889), qui isole la "nucléine”, contenue dans le 
noyau. Il s'agit de l'ADN. En 1953, Crick et Watson établissent la structure de l'ADN. 


Qu'est ce que la génétique? 


Génétique vient de « gènes ».Les gènes sont au centre des préoccupations des généticiens. Les gènes sont au 
centre de la biologie. 


Qu'est ce qu’un gène ? Quelques définitions : 
Génétique formelle : unité d'hérédité. 


Biologie moléculaire : une séquence d'ADN occupant une place spécifique (locus) doté pour une fonction 
(ARNm, ARNt, ARNr), et qui est associé à des régions régulatrices. 


Le mot gène créé par D.Johanssen a désigné la plus petite particule correspondant à une caractéristique 
héréditaire. Au début de XX siècle la génétique a connu des progrès constants qui se sont concrétisés par la 
théorie chromosomique de l’hérédité. En 1910, Thomas Morgan montre que les gènes sont portés par les 
chromosomes, ou ils occupent des positions spécifiques. La théorie chromosomique de l’hérédité a été 
acceptée par l’ensemble de biologistes à partir de 1914. Elle apporte la preuve définitive de la localisation des 
gènes sur les chromosomes. En 1928, F.Griffith démontre que les gènes peuvent se transmettre. Les savants 
ont conclu que les gènes jouent le rôle prépondérant dans le fonctionnement et l’évolution des organismes 
supérieurs .En 1941 l'Américain Beadle propose une théorie dite : « un gène -une enzyme », qui postule que 
à chaque gène correspond une étape de métabolisme, et par conséquent une enzyme. 


Mais comment passe-t-on du gène au caractère, du génotype au phénotype ? Le mécanisme de cette 
correspondance pourrait être résolu avec la découverte de l’ADN. En 1944, Avery, McLeod et McCarty montrent 
que le principe chimique qui peut transmettre l'information génétique est l'ADN et non les protéines. Ils 
établissent que l'ADN est le support de l’hérédité et que la formation et le fonctionnement des êtres vivants sont 
contenu dans la séquence d'ADN. En 1953, en se basant sur les travaux de cristallographie de R.Franklin, 
James D.Watson et Fransis Crick établissent la structure en double hélice de l’ADN. 


La formule « un gène une enzyme » se repose sous la question suivante : « Comment passer de l'information 
portée par l'ADN à l’activité enzymatique des protéines ? La découverte du code génétique en 1966 a permis 
de répondre cette question. 


Le développement de la génétique moléculaire et le décryptage de la séquence nucléotidique de génomes 
entiers a ouvert la voie de caractérisation de l’ensemble des gènes qui constituent le patrimoine génétique des 
diverses espèces y compris l'Homme. La mise au point des méthodes de transgénèse ont permis la création 
d'organismes génétiquement modifiés. Le domaine de la génétique est devenu gigantesque, car il intervient 
dans tous les degrés de complexité du vivant en il fait appel à un vaste ensemble de méthodes d'étude. 

La génétique est universelle, dans le sens où elle s'applique à tous les organismes vivants. 


GENETIQUE 2°*ANNEE. 2019-2020 
Faculté de médecine UMMTO Mme CHAIBI M. 


Application de la génétique dans le domaine médical : 


Biotechnologie : 
>  Séquençage de l'ADN : la connaissance de la séquence d'ADN de chaque personne apportera une 
grande quantité de données génétiques qui seront utiles dans la prédiction des maladies, leur 
diagnostic mais aussi dans leur traitement. 
> L'étude du polymorphisme du génome et des variations interindividuelles des séquences de l'ADN 
pouvant être à l’origine de maladies génétiques simples ou complexes. 
> L'identification de gènes humains défectueux permet la détection des mutations à l’origine de maladies ; 
> Thérapie génique qui vise à corriger les troubles génétiques ; 
> Kits de tests pour la diagnostique médicale ; 
> La production biotechnologique des protéines ; 
“" des médicaments : de l'INSULINE, de l'interféron, de l'hormone de croissance humaine et des 
stéroïdes 
"  d'antibiotiques (céphalexine, pénicilline, tetracycline, /a polymyxine et la bacitracine) ; 
"des vitamines (p. ex. la riboflavine et la vitamine B12), 
“" des acides aminés :la méthionine et la lysine, 
“" la synthèse d'un vaccin : fraction de protéines virales nécessaire à la production (par exemple, 
l'hépatite B) 
> Médecine légale (empreinte ADN pour identifier un criminel ou pour réaliser des tests de paternité). 


Pharmacogénétique permet de : 


Prédire la réponse d’un groupe de patients aux médicaments 

prescrire des traitements individuels sur mesure en fonction des profils génétiques des patients, 

Limiter l'exposition d’un patient à un médicament qui ne fonctionne pas pour lui ou qui est toxique pour 
lui 

Guider les essais cliniques et le développement du médicament 

Eliminer les essais-erreurs utilisés par les médecins pour trouver le bon médicament adapté à chaque 
patient 


